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1 Generalities: Dystrophie chorioretinienne congenitale, decrite par Douglas et col. en 1968, 
constitute au stade d'etat par deux plages verticales d'atrophie chorioretinienne colobomateuse, 
l'une en temporal de la papille et l'autre en nasal, chacune de ces plages evoluant 
progressivement de facon centripete vers Pequateur et centrifuge vers la papille. Nystagmus, 
strabisme, myopie et photophobie accompagnent le plus souvent cette dystrophie. 




Fig. 1 : Homme de 44ans avec acuite visuelle inferieure a l/60 eme ODG. A l'age de 20 ans sa vision etait de l/20 eme 
a droite et l/10 eme a gauche. II existe un nystagmus important, une photophobie, les papilles ont une atrophie de type 
cireuse et les arteres sont retrecies. 

La maladie est rarissime. Nous avons depiste une famille dans le Nord de la France mais nous 
ignorons si elle correspond a une branche de l'unique famille publiee de Douglas en Ecosse en 
1968 (1) ou s'il s'agit d'une nouvelle famille. 
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Le nystagmus est present des la naissance et l'acuite visuelle mauvaise. L'une de nos patientes 
examinee a Page de 2 mois pour obstruction des voies lacrymales avait une photophobie, un 
strabisme divergent, un nystagmus et les memes lesions retiniennes jaunatres que presentait son 
pere examine au meme age. A cet age les lesions observees au fond d'oeil donnent un aspect 
albinien fait de multiples petites taches blanchatres sous les vaisseaux retiniens, taches 
probablement constituees par l'effacement progressif de 1' epithelium pigmente. Ces taches sont 
plus ou moins confluentes et disparaissent progressivement en un foyer au centre de la retine qui 
laisse apparaitre progressivement les vaisseaux choroidiens moyens. Les vaisseaux choroidiens 
mo yens s'effacent ensuite et 1' aspect terminal du pole posterieur ressemble a un colobome aux 
bords flous, chevauche par les gros vaisseaux choroidiens et entoure de multiples petites plages 
d'atrophie chorioretinienne. 




Fig.2 : Patiente de 14 ans fille du patient de la figure 1. L'acuite visuelle est de l/10 eme et P3 OD et de 0,5/10 eme et 
P4 OG. La vision des couleurs est normale, l'ERG plein champ presente des reponses photopiques et scotopiques 
diminuees des 2/3 de leur amplitude. 



La meme evolution se fait en nasal de la papille d'ou le nom de bifocale. Cette atrophie 
chorioretinienne a ete decrite comme etant parfois entouree de pigments mais ces pigments ne 
sont en realite que de petits lambeaux d' epithelium pigmentaire persistants. L'atrophie en nasal 
de la papille a la meme evolution avec un foyer a evolution centrifuge mais debute 
secondairement, ce foyer s'elargit progressivement pour rejoindre la papille et fusionner avec 
l'atrophie du pole posterieur. II ne reste alors au pole posterieur qu'une plage de retine ovalaire 
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apparemment saine et entourant la papille. La retine en extreme peripherie semble egalement 
epargnee. L'acuite est mauvaise et si les nourrissons et enfants ont une prehension normale pour 
les objets et jouent normalement, leur acuite de loin ne depasse pas l/10 eme du meilleur ceil. 
Paradoxalement, grace a leur myopie, au blocage du nystagmus de pres et a une fixation 
excentree sur le bord nasal du colobome leur acuite de pres peut aller jusqu'a P2. 




Fig. 3 : Patient de la Fig.l avec legere modification de la zone peripapillaire sur 20 ans. L'acuite visuelle centrale 
s'est aggravee de meme que le champ peripherique. Le patient qui pouvait se diriger seul en 1987 est maintenant en 
etat de cecite campimetrique. 

La transmission est hereditaire et de type autosomique dominant. Douglas a decrit la maladie sur 
cinq generations avec une penetrance normale (1). Kelsell et col ont localise en 1995 le gene en 
6ql4-ql6.2 dans la meme region que le gene de la maladie de Stargardt dominante (ELOVL4) et 
que la dystrophie de la Caroline du Nord (3). Localisation actuellement en cours pour notre 
famille. 

Trois stades ont ete decrits par Douglas (1) a partir des ses 26 cas examines: 

- le stade I de la naissance a 15 ans, avec le foyer maculaire en temporal de la papille. 

- le stade II de 15 a 45 ans, avec l'elargissement du foyer maculaire et l'apparition en nasal de 
la papille d'un second foyer. 

le stade III apres 45 ans ou les foyers maculaire et temporal se rejoignent autour de la 
papille en laissant une petite bande de retine fonctionnelle autour de celle-ci, 1' extension des 
foyers vers l'equateur se poursuit mais laisse egalement mais il y persiste egalement une 
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bande de retine fonctionnelle. La papille deviendrait legerement pale et les vaisseaux 
retiniens un peu rigides (4). 



2 Diagnostic clinique : 

L'affection etant dominante et, les premiers signes nystagmus et strabisme apparaissant des la 
naissance, le diagnostic se fait des le premier fond d'oeil sur 1' aspect specif ique et unique des 
lesions. Un peu plus tard, la mauvaise acuite et la myopie evolutive s'ajoutent au tableau 
clinique. 



3 Examens complementaires 
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Fig. 4 : Patiente de 16 ans fille du patient de la fig.l et Soeur de la patiente de la figure 2. L'aspect est identique a 
celui de sa soeur avec un champ visuel bifocal, une vision des couleurs normale et une dystrophie retinienne globale 
qui semble epargner une zone peripapillaire verticale. L'acuite est de 1/10 avec P2 a droite et l/20 eme avec P6 a 
gauche. L'ERG conserve egalement des composantes photopiques et scotopiques diminuees des 2/3. 

3.1. Autofluorescence 

Les cliches montrent une hypofluorescence majeure sur toute la partie retinienne atrophique. Au 
niveau de la portion de retine peripapillaire preservee, on observe une autofluorescence 
retinienne un peu faible parsemee quand le sujet est encore jeune de fines ponctuations 
hyperfluorescentes (Fig. 5). 

3.2. OCT spectral 

Les images sont difficiles a obtenir en raison du nystagmus plus ou moins rapide et si la couche 
des cellules visuelles en peripapillaire est difficilement individualisable, les cliches dans la 
region colobomateuse montrent la disparition des couches retiniennes. 
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Fig.5 : Autofluorescence du patient de la fig. 1 a gauche et de sa fille de la fig. 4. 

3.3 Angiographie a la fluoresceine 

L'angiographie n'est pas indiquee pour etablir le diagnostic. L'aspect observe varie selon 

F alteration chorioretinienne. Les gros troncs des vaisseaux choro'idiens peuvent etre observes au 

centre de l'atrophie majeure du pole posterieur; lorsque Ton se rapproche de la zone de retine 

encore saine en peripapillaire on observe d'abord les vaisseaux choro'idiens moyens puis la 

choriocapillaire qui est encore presente sous forme une bande d'hyperfluorescence sur les berges 

de la retine saine. En peripheric les plages d'atrophie chorioretinienne prennent un peu l'aspect 

du paving-stone observe dans l'atrophie gyree (Fig.6). 
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Fig.6 : Angiographie fluoresceinique de la patiente de la fig. 2. 

3.4. Apport des examens fonctionnels 

La vision chromatique est curieusement peu modifiee ou de facon tres discrete d'axe bleu-jaune. 
Le champ visuel est symptomatique de la maladie puisqu'il est le siege d'un scotome bifocal 
particulierement evident chez les sujets dans leur deuxieme decade. La portion fonctionnelle de 
retine centrale coupant en deux le large scotome central de 40°. (Fig.4). L'isoptere peripherique 
reste conserve. 
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Fig.7: Angiographie a l'indocyanine de la patiente de la fig. 2. OD A, B, C, D et photomontage temps tardifs OG en 
E. 

3.5. Apport de PElectrophysiologie 

Les patients ne se plaignent d'aucune hemeralopie et Pelectroretinogramme plein champ 
pratique pour l'une de nos patientes des l'age de 5 mois a montre des amplitudes « normales ». 
Plus tard vers l'age de 20 ans ces amplitudes sont encore presentes mais diminuees des 2/3 que 
ce soit en photopique comme en scotopique. 

4. Evolution et pronostic visuel. 

4.1. II existe une relation entre l'age et la gravite de la maladie. En effet apres 45 ans la vision de 
pres jusqu'alors assez bonne disparait et la cecite centrale devient totale. 

4.2. Les jeunes enfants peuvent etre emmetropes mais en general une myopie apparait au cours 
de la premiere decade. Le scotome central bifocal laissant une bande de vision centrale qui 
permet egalement la fixation centrale et les deplacements autonomes. 

4.3. Au stade III de la maladie, apres 45 ans, la vision centrale se reduit a compter difficilement 
les doigts a 1 metre. 

5. Formes atypiques 

Aucune association pathologique en dehors de la myopie n'a ete decrite. 

6. Les complications 

L' affection est severe et Godley (4) signale les decollements de retine possibles en raison 
probable de la myopie forte qui se developpe chez la plupart des patients apres la premiere 
enfance. 

7. Aspect therapeutique 

II n'y a actuellement aucun de traitement specifique. Le conseil genetique est necessaire en 
raison du risque de recurrence de la maladie pour la descendance. 

8. Diagnostic positif et differentiel 

8.1. Le diagnostic positif se fait sur l'aspect ophtalmoscopique et la clinique qui sont 
caracteristiques. On recherchera en particulier la persistance d'une plage de retine ovalaire 
autour de la papille et l'aspect bifocal des colobomes. 

8.2. Pour le diagnostic differentiel on eliminera assez facilement la myopie forte degenerative, la 
chor older emie et l'atrophie gyree. 

Ce qu'il faut retenir pour l'atrophie chorioretinienne bifocale progressive 

-La maladie est une affection congenitale dont on ne connait pas encore le gene. 

- Elle a une transmission autosomique dominante et sa penetrance est totale 
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- L'affection est tres invalidante et evolue jusqu'a la cecite centrale. 

- En autofluorescence, la retine peripherique est hypofluorescente et il reste une plage de 
retine autofluorescente autour de la papille. 

- La dyschromatopsie et peu marquee et l'ERG reste enregistrable avec des reponses 
photopiques et scotopiques diminuees des 2/3. 



II n'y a aucun traitement et la reeducation basse vision doit etre proposee. 
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